f e c t i o n i n m a p l e s i r u p u r i n e d i s e a s e .
The c o n s t a n t c o m b i n a t i o n o f 1 0 -2 0 t i m e s l a r q e r a s I n m a p l e s i r u p u r i n e d i s e a s e f e b r i l e i n f e c t i o n s e n d a n g e r l i f e
d u e t o t h e a s s o c i a t e d c a t a b o l i c s t at e w h i c h r a i s e l e u c i n e e t c . c o n c e n t r a t i o n s t o t ox i c 1 e v e l s . T h e r a t i o o f g l u c a g o n / i n s u l i n w h i c h i s c l o s e l y r e l a t e d t o g l u c
o n e o g e n e s i s ( i . e . p r o t e i n b r e a k d o w n ) i n t h e c a t a b o l i c s t a t e c a n b e d e p r es s e d b y a d m i n i s t r a t i o n o f g l u c o s e i n s u f f i c i e n t a m o u n t s .
T h e c a t a b o l i c s t a t e o f f e v e r c a n b e f av o u r a b l y i n f l u e n c e d b y t h i s s i m p l e t h e r a p y . THE LONG TERM EFFECTS OF A PHENYLALANINE-TYROSINE RESTRICTED D I E T I N HEREDITARY TYROSINEMIA. S v e r r e H a l v o r s e n , P e d i a t r i c R e s e a r c h I n s t i t u t e , R i k s h o sp i t a l e t , O s l o , N o r w a y .
F o u r p a t i e n t s w i t h t h e c h r o n i c f o r m o f h e r e d i t ar y t y r o s i n e m i a ( t y r o s i n o s i s ) h a v e b e e n f o l l o w e d f r o m 5 -1 0 y e a r s . Two o f t h e s e p a t i e n t s h a v e c o n t i nu o u s l y b e e n o n a phe-tyr r e s t r i c t e d d i e t f o r 5 a n d 1 0 y e a r s r e s p e c t i v e l y ; t h e o t h e r~t w o p a t i e n t s w e r e t r
e a t e d w i t h d i e t f o r a s h o r t t i m e o n l y . The i n i t ia l r e s p o n s e t o t h e d i e t was m a r k e d i m p r o v e m e n t o f t h e g e n e r a l c o n d i t i o n a n d r a p i d h e a l i n g o f t h e t ub u l a r d y s f u n c t i o n a n d t h e r i c k e t s . On l o n g -t e r m d i e t t h e g e n e r a l c o n d i t i o n r e m a i n e d g o o d a n d t h e g r o w t h was w i t h i n n o r m a l l i m i t s when t h e d i e t was s u c c e s s f u l a n d n o r i c k e t s was p r e s e n t . The t w o p a t i e n t s o n a f r e e d i e t h a v e n o t t h r i v e d a s w e l l a n d t h e g r o w t h h a s b e e n m o r e r e t a r d e d . One o f t h e m
h a s h a d s e v e r e a t t a c k s o f a b d o m i n a l p a i n s a n d h yp e r t e n s i o n . No d i f f e r e n c e h a s b e e n o b s e r v e d i n t h e l i v e r f u n c t i o n i n t h e s e f o u r p a t i e n t s .
W i t h t h e d e g r e e o f d i e t a r y c o n t r o l o b t a i n e d i n o u r p a t i e n t s t h e y h a v e t h r i v e d w e l l ; t h e g r o w t h a n d t h e t u b u l a r f u n c t i o n h a v e o n l y s l i g h t l y b e e n a f f e c t e d , b u t t h e l i v e r f u n c t i o n h a s a p p a r e n t l y n o t b e e n i n f l u e n c e d b y t h e d i e t .
TYPE I GLYCOGENOSIS: EFFECTS OF PROLONGED INTRA-VENOUS DEXTROSE rNFUSION ON GROWTH AND PLASMA
A p a t i e n t a g e d 1 0 . 7 y e a r s w i t h G l y c o g e n o s i s T y p e I a
n d h a v i n g t y p i c a l a b n o r m a l i t i e s i n p l a s m a b i o c h e mi s t r y a n d s e v e r e g r o w t h r e t a r d a t i o n ( 1 6 cm b e l o w t h i r d p e r c e n t i l e 1 was t r e a t e d f o r 1 4 0 d a y s w i t h i n t r a v e n o u s d e x t r o s e 0 . 4 G / k g . h r . The i n f u s i o n was a c c o m p l i s h e d w i t h a p o r t a b l e i n f u s i o n pump t h r o u g h a n i n d w e l l i n g s i l a s t i c c a t h e t e r (OD = 0 . 5 mm.).
T h e a r r a n g e m e n t s a l l o w e d n o r m a l a c t i v i t i e s a n d f o r t h e c h i l d t o r e m a i n a t home. D u r i n g t h e i n f u s i o n a n i n c r e a s e i n h e i g h t o f 4 . 8 cm, was o b s e r v e d ( 1 c m / m o n t h ) w h e r e a s g r o w t h i n t h e p r e c e d i n g 1 2 m o n t h 1 c m . / m o n t h . W i t h i n 1 4 d a y s o f s t a r t i n g t h e i n f u s i o n v a l u e s f o r b l o o d g l u c o s e , p l a s m a b i c a r b o n a t e , l a c t a t e p y r u v a t e , c h o l e s t e r o l , u r i c a c i d became n o r m a l .
T h e r e was a s l o w e r c o r r e c t i o n o f a b n o r m a l l e v e l s o f SGOT a n d SGPT a n d i n c o m p l e t e c o r r e c t i o n o f g l y c e r i d e g l y c e r o l a n d l i p o p r o t e i n l e v e l s .
A b n o r m a l i t i e s i n p l a t e l e t f u n c t i o n w e r e a l s o c o r r e c t e d .
S i m u l t a n e o u s l y t h e c h i l d i n c r e a s e d i n w e i g h t , t h e l i v e r s i z e d e c r e a s e d , a n d a p p e t i t e i m p r o v e d . n o r m a l p l a s m a c o n c e n t r a t i o n o f o r n i t h i n e w i t h g y r a t e a t r o p h y o f t h e c h o r o i d a n d r e t i n a was s e e n i n 1 8 p at i e n t s , 4 o f w h i c h w e r e c h i l d r e n . T h e o r n i t h i n e c o n c e n t r a t i o n o f u r i n e , s p i n a l f l u i d a n d a q u e o u s h u m o u r was s i m i l a r l y i n c r e a s e d . T h e h e i g h t a n d w e i g h t o f t h e p at i e n t s a v e r a g e d n o r m a l f o r t h e F i n n i s h p e o p l e . L i v e r a n d s p l e e n w e r e r e g u l a r l y n o t e n l a r g e d . H y p e r a m m o n em i a was n e v e r f o u n d . T h e f u n d u s o f t h e e y e was t y p ic a l l y i n v o l v e d c o n t a i n i n g s h a r p l y d e w f i n e d a r e a s o f c h o r o i d a l a t r o p h y . E l e c t r o r e t i n o g r a m was e x t i n g u i s h e d a n d d a r k a d a p t a t i o n d e l a y e d , a n d t h e v i s u a l f i e l d s became e x t r e m e l y n a r r o w w i t h i n c r e a s i n g a g e . A l 1 p at i e n t s w e r e h i g h g r a d e myops.11 o u t o f t h e 1 8 h a d s l i q h t l v s u b n o r m a l i n t e l l i a e n c e .
he-metabol i c a b n o r m a l i t y i s s u g g e s t e d t o b e d e c r e as e d a c t i v i t y o f t h e enzyme o r n i t h i n e k e t o a c i d a m i n ot r a n s f e r a s e . A u t o s o m a 1 r e c e s s i v e i n h e r i t a n c e o f t h e s y n d r o m e i s o b v i o u s .
